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We investigated 470 male patients who came to the Reproduction Medical Center of Yokohama City
University Medical Center complaining of infertility between April 2,000 and August 2013. We analyzed
the chromosomes of 90 patients whose sperm concentration was below 1.0×107/ml. Nineteen of the 90
(21.1%) patients showed sex chromosomal anomalies including 12 Klinefelter syndrome (47, XXY or 46,
XY/47, XXY), Robertsonian translocation, 2 autosome-autosome translocation, Y-autosome translocation,
46, X with marker chromosome (46, Xmar＋), XX male and Y chromosome macrodeletion (46, XYq-).
While patients with chromosomal abnormalities except XX male or some of 46, XYq- may succeed in
reproduction using testicular sperm extraction-intracytoplasmic sperm injection, we need to inform the
patients about the risks of chromosomal abnormalities in the resulting fetus.
(Hinyokika Kiyo 60 : 309-313, 2014)




医療 (assisted reproduction technology : ART)，とくに
testicular sperm extraction (TESE)，intracytoplasmic
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Table 1. Patient characteristics and treatment
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46, XY/47, XXY 3 Azo 2
例




45, XO/46, XYq- 1 40 Azo 4 4 16.3 35.1 3.13 7.7 治療希望せず
45, XYder (13 ; 14) (q10 ;
q10) 1 42 Oligo 20 20 0
.7 8.5 2.4 7.2 内服加療しながら AIH 施工中
46, Xt (Y ; 12) (q12 : p13.3) 1 40 Azo 15 12 4.5 10.5 3.35 7.8 Micro-TESE-ICSI
46, XYt (15 ; 17) (p11.2 ;
q21.3) 1 38 Oligo 16 14 3.5 5.1 3.39 8.7 内服治療中
46, XYt (2 ; 22) (p16 ;
q11.1) 1 31 Oligo 20 20 6.5 4.9 6.88 3.3 治療方針検討中
46, Xmar1＋/45, XO/46,
X, mar2＋ 1 42 Azo 20 20 6.5 4.9 6.88 3.3 治療方針検討中
46, XX 1 26 Azo 6 5 21.2 34.8 3.15 7.6 AID













別にみた染色体異常患者の割合を Fig. 1 に示す．19例
の平均年齢は35.7歳（26∼44歳），配偶者の平均年齢
は30歳（26∼39歳）であった．疾患内訳は，19例のう
ち12例が Klinefelter 症候群（47，XXY が 9例，46，
XY/47，XXY が 3 例）と最多であり，その他 XX
male が 1例，45，X0/46XYq- のモザイクが 1例，Y
染色体と思われるマーカー染色体を持つものが 1例，
常-常染色体転座が 2例，ロバートソン型転座が 1例，




Klinefelter 症候群でも 1例では両側 20 ml 以上と正常
であった．その他の症例はいずれも両側 10 ml 以下で
あったが，その他明らかな外性器の異常は認めなかっ
た．内分泌検査について，LH・FSH は精巣容積が 10
ml 以下の症例では全例で上昇しており，14 ml 以上と
正常範囲の症例ではモザイク型 Klinefelter 症候群の 1
例を除き上昇を認めなかった．Testosterone は非モザ
イク型 Klinefelter 症候群の 4例，およびマーカー染色





れず，JSC は 2であった (Fig. 2A）．Fig. 2B は Micro-
TESE で精子を回収しえた 47，XXY の 1 例である
が，精細管内に少数の gonadal cell，Sertoli cell を認
め，Mean Johnsen’s score count (JSC) は 4であった．
Y-常染色体転座の症例では精細管に精子形成は認め






うケースが多かった．19例中 5例 (Klinefelter 症候群
4 例，Y-常染色体転座 1 例）で micro-TESE を施行
し， 4例で精子回収することが出来た．うち 2例では












Fig. 2. Testicular histopathological findings of spe-
cific cases. A : Seminiferous tubules are
remarkably hyalinized in case of 45, XO/46,
XYq-. The mean Jonsen’s count score
(JSC) is 2 (HE stain×10). B : Only a few
gonadal cells and Sertoli cells are confirmed
in case of 47, XXY. The mean JSC is 4
(HE stain ×40). C : A few spermatid are
confirmed in seminiferous tubules in case of
46, Xt (Y ; 12) (q12 : p13. 3). The mean































にして Table 2 にまとめた12~19)．以上まとめると現段
階では妊娠例の報告があるかどうかは別として，XX
male および一部の Yq- 以外の染色体異常では TESE-
ICSI の適応があり，治療できる可能性がある．特に
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Table 2. Clinical feature of chromosomal abnormalities
Klinefeleter
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